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ABSTRAKT
Sindroma Down është një çrregullim kromozomal, që shoqërohet me vonesë në zhvillimin fizik,
intelektual dhe gjuhësor.

Shkaktohet si rezultat i ndarjes jonormale të qelizave, që rezulton në një kopje shtesë të plotë ose
të pjesshme të kromozomit 21. Ky material shtesë gjenetik shkakton ndryshimet e zhvillimit dhe
tiparet fizike të sindromës Down.

Individët me sindromën Down ndajnë një mori karakteristikash të njohura të fytyrës dhe fizikës.
Këto janë të dukshme që në lindje dhe mund të bëhen më të theksuara me kalimin e kohës.
Përveç aftësive të kufizuara intelektuale dhe zhvillimore, fëmijët me sindromën Down janë në
një rrezik në rritje për disa probleme shëndetësore të cilat i kemi paraqitur të zgjeruara në
kapitujt përkatës: sëmundja e lindur e zemrës, anomalitë gastrointestinale të lukthit dhe zorrëve,
anomalitë apo keqformimet e veshëve dhe ekzaminimi i dëgjimit, problemet e syve dhe
ekzaminimi i të pamurit, infeksionet, hipotiroidizmi, çrregullimet e gjakut, hipotonia, problemet
me pjesën e sipërme të shtyllës kurrizore, fyti, epilepsia, sëmundja celiake, shëndeti mendor dhe
problemet emocionale.

Diagnostikimi i saktë i sindromës Down mund të bëhet gjatë shtatzënisë (amniocentezë) dhe pas
lindjes së foshnjës (kariotipi).

Për të kryer hulumtimin shkencor ne si rast studimi e kemi marrë një foshnje me sindromën
Down, duke e shtjelluar në detaje deklarimin e problemit, metodologjinë, analizimin e
rezultateve si dhe vlerësimin infermieror.
Të gjitha rezultatet e hulumtimit të cilin e kemi kryer, i kemi paraqitur të zgjeruara në kapitujt
përkatës.
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1. HYRJE
Sindroma Down është një çrregullim gjenetik i shkaktuar kur ndarja jonormale e qelizave
rezulton në një kopje shtesë të plotë ose të pjesshme të kromozomit 21. Ky material shtesë
gjenetik shkakton ndryshimet e zhvillimit dhe tiparet fizike të sindromës Down. Kjo ndodh në
pothuajse 95% të rasteve të sindromës Down. Ky tip referohet si trisomi 21.

Në të gjitha rastet e riprodhimit, të dy prindërit u kalojnë gjenet fëmijëve të tyre. Këto gjene
barten në kromozome. Kur qelizat e foshnjës zhvillohen, secila qelizë supozohet të marrë 23 palë
kromozome, për 46 kromozome gjithsej. Gjysma e kromozomeve janë nga nëna, dhe gjysma
janë nga babai.

Prania e këtij kromozomi shtesë sjellë vonesa në zhvillimin mendor dhe fizik të individit. Fakti i
rëndësishëm që duhet ditur rreth individëve me sindromën Down, është se me kujdesin dhe
mbështetjen e duhur terapeutike që në fëmijërinë e hershme, këta individë mund të arrijnë të
përmbushin potencialin e tyre, fakt ky që çon në mundësinë për të jetuar një jetë të gjatë,
gjithëpërfshirëse dhe të pavarur, pra të jenë pjesë aktive e komunitetit ku jetojnë (Jay L. Hoecker,
2018).

Sindroma Down vazhdon të jetë çrregullimi më i zakonshëm kromozomal. Çdo vit, rreth 6,000
foshnje lindin me sindromën Down, që është rreth 1 në çdo 700 foshnje të lindura.
Jetëgjatësia e personave me sindromën Down u rrit në mënyrë dramatike midis 1960 dhe 2007.
Në 1960, mesatarisht, personat me sindromën Down jetuan rreth 10 vjeç. Në vitin 2007,
mesatarisht, personat me sindromën Down jetuan rreth 47 vjeç (Besser, 2009).
Foshnjat me sindromën Down të cilët gjithashtu kishin një defekt të lindur të zemrës (CHD)
kishin pesë herë më shumë gjasa të vdisnin në vitin e parë të jetës krahasuar me foshnjat me
Sindromën Down që nuk kishin një CHD (Isenburg, 2019).

Individët me sindromën Down kanë nevojë për të njëjtat procedura të kujdesit shëndetësor që i
jepen çdo individi tjetër. Megjithatë, ata kanë një rrezik më të lartë për keqformime të lindura
dhe gjatë jetës së tyre mund të zhvillojnë një sërë problemesh mjekësore që ndodhin me një
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frekuencë më të lartë sesa tek pjesa tjetër e popullatës. Vlen të theksohet se përparimi në
trajtimin e sëmundjeve dhe në kujdesin shëndetësor në përgjithësi, ka sjellë përparim të shtuar në
trajtimin dhe kujdesin shëndetësor edhe për individët me sindromën Down, duke ndikuar kështu
në jetëgjatësi dhe në cilësinë e jetës. (Canfield, 2015).

Kuptimi më i mirë i sindromës Down dhe ndërhyrjet e hershme mund të rrisin shumë cilësinë e
jetës për fëmijët dhe të rriturit me këtë çrregullim dhe t'i ndihmojë ata të jetojnë jetë të
përmbushura (Bittles, 2017).
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2. SHQYRTIMI I LITERATURES
Në çdo qelizë në trupin e njeriut ekziston një bërthamë, ku materiali gjenetik ruhet në gjenet.
Gjenet mbajnë kodet përgjegjës për të gjitha tiparet tona të trashëguara dhe grupohen përgjatë
strukturave të ngjashme të quajtura kromozome. Në mënyrë tipike, bërthama e secilës qelizë
përmban 23 palë kromozome, gjysma e të cilave trashëgohen nga secili prind.
Numri i kromozomeve në një bërthamë quhet kariotip. Për identifikim më të lehtë të
kromozomeve homologe (të njëjtë) në kariotip bëhet kariogram, që paraqet grupim të
kromozomeve në grupe homologe (në çifte). Te njeriu ka 46 kromozome (23 çifte), edhe atë 22
çifte kromozomesh autozome dhe 1 çift kromozome seksuale, që e përcaktojnë gjininë sipas asaj
në qoftë se çifti do të jetë XX (gjini femrore) ose XY (gjini mashkullore).
Sindroma Down është një çrregullim kromozomal, që shoqërohet me vonesë në zhvillimin fizik,
intelektual dhe gjuhësor. Ky është çrregullimi më i njohur i kromozomeve që shoqërohet me
vonesë mendore (Wilkinson, 2018).

Me përparimet që janë bërë në fushën e biologjisë molekulare, është zbuluar se personat me
sindromën Down kanë 47 kromozome në secilën qelizë në vend që të kenë 46. Ky kromozom
shtesë, pjesërisht ose plotësisht, rezulton në karakteristikat që shoqërojnë sindromën Down.
Prania e këtij kromozomi shtesë sjell vonesa në zhvillimin mendor dhe fizik të individit. Fakti i
rëndësishëm që duhet ditur rreth individëve me sindromën Down, është se me kujdesin dhe
mbështetjen e duhur terapeutike që në fëmijërinë e hershme, këta individë mund të arrijnë të
përmbushin potencialin e tyre, fakt ky që çon në mundësinë për të jetuar një jetë të gjatë,
gjithëpërfshirëse dhe të pavarur, pra të jenë pjesë aktive e komunitetit ku jetojnë (Pruthi, 2018).

Emri Down vjen nga një mjek anglez, John Langdon Down, i cili ishte i pari që e ka përshkruar
sindromën në vitin 1866, afër 100 vjet përpara se kromozmi shtesë të jetë zbuluar. Ai i ka
identifikuar një grup njerëzish në një institucion dhe e ka dhënë tërësinë e karakteristikave të
ngjashme që ai ka konstatuar te ata.
Me kalimin e viteve, qëndrimet ndaj personave me sindromën Down kanë ndryshuar mirëpo
shumica e paragjykimeve të vjetra dhe të miteve ende janë të pranishme edhe sot e kësaj dite. Ka
ekzistuar një periudhë në të cilën personat me forma jo edhe aq ekstreme të sindromës Down
3

kanë qenë të mbyllur në institucione. Dr. Langdon Down i pari ka identifikuar një grup njerëzish
në një institucion dhe e ka dhënë tërësinë e karakteristikave të ngjashme që ai ka konstatuar te
ata. Ai shpiku termin “Idiotë mongol”. Fatkeqësisht termi “Mongol” u rrënjos tek njerëzit. Në
ditët e sotme personat me sindromën Down, prindërit dhe familjarët e tyre si dhe profesionistët të
cilët kujdesen për ta janë të ndjeshëm ndaj imazhit të tillë të vjetëruar dhe më nuk përdorin
termin “mongol”. Përveç kësaj, fjala “mongol” për personat me sindromën Down është
ofenduese sepse përshkrimi i tillë është joadekuat dhe i pakuptimtë (Ward, 2019).

Në vitin 1866 mjeku Xhon Langdon Down botoi një artikull në Angli, ku ai përshkroi fëmijët me
karakteristikat e formës më të rëndomtë të aftësisë së kufizuar mendore, që kishin cilësi të
përbashkëta me njëri tjetrin, por që dalloheshin nga fëmijët me vonesa të tjera mendore dhe që
kishin pamje të veçantë. Këta fëmijë ai i quajti “ Mongoloidë”.
Në vitin 1959 domethënë 96 vite më vonë, Lejeune e konstatoi se personat me sindromën Down
kanë material shtesë gjenetik në kromozomin 21. Njëri nga zhvillimet më të rëndësishme të
shekullit 20 ka qenë zbulimi i ADN-së.
Kjo proteinë e veçantë e jep identitetin e çdo familjeje që i bartë karakteristikat e tyre fizike. Ky
material është i pranishëm në bërthamën e çdo qelize dhe ndahet në 23 çifte të quajtuara
kromozome.
Atë që e zbuloi Lejeune është fakti se te të gjithë personat me sindromën Down, në kromozomin
21 gjendet një pjesë shtesë e këtij materiali. Kjo është arsyeja pse emri tjetër i sindromës Down
është Trisomia 21.
Ndryshimi në këtë çift kromozomesh mund të ndodhë si në qelizën riprodhuese të nënës poashtu
edhe në atë të babait.
Ky çekuilibrim, prania e 47 kromozomeve në vend të 46 (tre kromozome 21), më pas do të jetë i
pranishëm në çdo qelizë të trupit të foshnjës. Sindroma Down, ose trisomi 21, ndodh gjerësisht
me një rastësi prej një në çdo te 700-tën lindje.
Me zbulimin e faktit se një kromozom shtesë është ai që shkakton sindromën Down, personave
me sindromën Down i’u dha mundësia të dëshmojnë se çka mund të arrijnë pa marrë parasysh
vështirësitë në të mësuar dhe pengesat si pasojë e injorimit nga të tjerët (Hoecker, 2018).
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Nënat e moshuara kanë më shumë të ngjarë të kenë një fëmijë të prekur nga sindroma Down,
sesa nënat e reja. Me fjalë të tjera, prevalenca e sindromës Down rritet kur rritet mosha e nënës.

Mosha e nënës

Incidenca

Mosha e nënës

Incidenca

Mosha e nënës

Incidenca

20

1 në 2,000

30

1 në 900

40

1 në 100

21

1 në 1,700

31

1 në 800

41

1 në 80

22

1 në 1,500

32

1 në 720

42

1 në 70

23

1 në 1,400

33

1 në 600

43

1 në 50

24

1 në 1,300

34

1 në 450

44

1 në 40

25

1 në 1,200

35

1 në 350

45

1 në 30

26

1 në 1,100

36

1 në 300

46

1 në 25

27

1 në 1.050

37

1 në 250

47

1 në 20

28

1 në 1,000

38

1 në 200

48

1 në 15

39

1 në 150

49

1 në 10

29

1 në 950

Tabela 1. Prevalenca e sindromës Down sipas moshës së nënës.
https://www.ndss.org/about-down-syndrome/down-syndrome/
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2.1 Tipet e sindromës Down

Tipet e Sindromës Down
Ekzistojnë tre tipe të sindromës Down:
Trisomia 21 (Trisomy 21) – ndodh kur në çiftin e 21-të të kromozomeve kemi një kromozom
shtesë në çdo qelizë të trupit tonë. Kjo është forma më e përhapur e sindromës Down, 95% të
rasteve në botë.
Mozaicizmi (Mosaicism) – ndodh kur kemi një miksim të qelizave, disa qeliza përmbajnë 46
kromozome e disa 47 kromozome. Mozaicizmi është forma më e rrallë e sindromës Down, 2% të
rasteve në botë.
Translokacioni (Translocation) – numri i kromozomeve është 46, por një kopje e kromozomit
të 21-të, i plotë ose i pjesshëm i bashkangjitet një kromozomi tjetër, zakonisht kromozomit të 14të. Translokaconi është forma e vetme sindromës Down e cila ka komponent trashëgues, dhe
përbën 3% të rasteve në botë (Pathak, 2019).

2.2 Karakteristikat e personave me Sindromën Down

Individët me sindromën Down ndajnë një mori karakteristikash të njohura të fytyrës dhe fizikës.
Këto janë të dukshme që në lindje dhe mund të bëhen më të theksuara me kalimin e kohës
(Khan, 2018).

Karakteristikat e dukshme të sindromës Down përfshijnë:
-Një fytyrë e rrumbullakët me një profil të sheshtë
-Pozicioni i syve i pjerrët, me këndin lateral të ngritur
-Hipertelorizëm (rritja e distancës midis këndeve mediale të syve)
-Rruaza të bardha në pjesën e ngjyrosur të syve (njolla Brushfield)
-Hunda e vogël, me bazë të gjerë, maja e kthyer nga lartë
-Nofullat hipoplastike, hapsira e gojës e vogël, prandaj gjuha duket e madhe, mbahet jashtë gojës
-Laprat e veshëve jo mirë të formuara, të pozicionuara më poshtë
-Dhëmbët më të vegjël, me formë jonormale, dalin më vonë
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-Duar të shkurtëra dhe të gjëra me një vizë/të thelluar të vetme në pëllëmbën e njërës dorë ose të
të dyja duarve
-Vetëm një nyje përkulëse në gishtin e pestë në vend të dy
-Këmbë të vogla me një hapsirë më të madhe se normale midis gishtërinjëve të mëdhenj dhe të
dytë
-Një kokë e vogël që është disi e sheshtë në shpinë (brakecefali)
-Qafë e shkurtër
-Krahërori shpesh i deformuar dhe ka formën e ziles
-Për shkak të hipotonisë së muskujve të barkut, barku është mbi nivelin e kafazit të krahërorit

Në lindje, fëmijët me sindromën Down zakonisht kanë madhësi mesatare, por kanë tendencë të
rriten me një ritëm më të ngadaltë dhe të mbeten më të vegjël se fëmijët e tjerë të moshës së tyre.
Është gjithashtu e zakonshme që personat me sindromën Down të jenë mbipeshë.

Tonus i dobët muskular (hipotoni):
Foshnjat me sindromën Down shpesh shfaqen “floppy” për shkak të një gjendje të quajtur
hipotonia. Megjithëse hipotonia mund dhe shpesh përmirësohet me moshën dhe terapinë fizike,
shumica e fëmijëve me sindromën Down zakonisht arrijnë në piketa zhvillimore- ulur, zvarritur
dhe ecur më vonë sesa fëmijët e tjerë. Tonusi i ulët i muskujve mund të kontribuojë në problemet
e të ushqyerit dhe vonesat motorike. Fëmijët e vegjël dhe fëmijët e rritur mund të kenë vonesa
në të folur dhe në aftësitë e të mësuarit të tilla si ushqyerja, veshja dhe trajnimi në tualet
(Pedersen, 2019).
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Figura 1. Karakteristikat e zakonshme të fytyrës të sindromës Down. Urë e sheshtë e hundës, dhe
njolla Brushfield në iris.
https://www.healthline.com/health/down-syndrome

Figura 2. Duar me një vizë/të thelluar të vetme në pëllëmbën e njërës dorë ose të të dyja duarve.
https://www.clinicaladvisor.com/slideshow/slides/improving-birth-defect-awareness/

Figura 3. Gishtërinjtë e parë dhe të dytë të ndarë gjerësisht.
https://www.wkyc.com/article/news/nation-world/
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2.3 Faktet dhe mitet për Sindromën Down

Së pari duhet të dimë se sindroma Down nuk është një sëmundje dhe personi me sindromën
Down nuk vuan. Terminologjia mjekësore përkufizon si sëmundje një alterim të përkohshëm dhe
të rikthyeshëm të gjendjes shëndetësore të një personi (Pruthi, 2018).

Mit- Të rriturit me sindromën Down janë njësoj me fëmijët me sindromën Down.
Fakt- Të rriturit me sindromën Down nuk janë fëmijë, dhe nuk duhet të konsiderohen si të tillë.
Ata mund të jenë pjesë e aktiviteteve dhe në shoqëri me të rriturit e tjerë. Kanë nevoja dhe
ndjenja sikurse bashkëmoshatarët e tyre në zhvillim tipik.

Mit- Individët me sindromën Down nuk mund të punësohen.
Fakt- Individët me sindromën Down mund të aftësohen për punë, nëse atyre u ofrohen shërbime
terapeutike që në moshë të hershme, arsimi i mirëfillt dhe aftësim për një jetë te pavarur. Të
rriturit me sindromën Down punësohen në pozita të ndryshme: në banka, hotele, spitale, zyra,
restaurante etj. Si të gjithë individët e tjerë, individët me sindromën Down duan të jenë të
punësuar dhe duan që puna e tyre të vlerësohet.

Mit- Individët me sindromën Down janë të paaftë për të krijuar një lidhje.
Fakt- Individët me sindromën Down shoqërohen dhe dijnë të ushqejnë lidhje shoqërore
kuptimplotë. Disa prej tyre zgjedhin të krijojnë lidhje dhe ta ndertojnë atë, duke e kurorëzuar
edhe me martesë.

Mit- Individët me sindromën Down nuk mund të jenë pjesë aktive e shoqërisë.
Fakt- Individët me sindromën Down mund të jenë pjesë aktive dhe vendimmarrëse e shoqërisë,
duke qenë edhe kontributdhënës në rrethin ku jetojnë.

Mit- Individët me sindromën Down janë gjithnjë të lumtur.
Fakt- Individët me sindromën Down, si gjithë të tjerët, përjetojnë dhe shfaqin një gamë të plotë
emocionesh. Socializmi është një pikë e fortë dhe e pa prekur nga prania e kromozomit shtesë.
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2.4 Si duhet të shprehemi me fëmijët me sindromën Down
Shprehje e gabuar
Mongol
“I prekur nga…”; “Vuan nga…”; “Është viktimë e…”
Fëmijë / i rritur Down
Hendikep / budalla / i vonuar
Sëmundje
Down (si formë e shkurtuar)

Shprehje e saktë
Fëmijë / i rritur me sindromën Down
Ka sindromën Down
Fëmijë / i rritur me sindromën Down
Me vështirësi në të nxënë
Kusht gjenetik
SD / SD (si formë e shkurtuar)

Tabela 2. Shprehjet e gabuara dhe shprehjet e sakta.
http://www.downsyndromekosova.org/si-duhet-te-shprehemi

2.5 Diagnostikimi
Diagnostikimi i saktë i sindromës Down mund të bëhet gjatë shtatzënisë dhe pas lindjes së
foshnjës. Diagnostikimi gjatë shtatzënisë bëhet nëpërmjet një procedure që quhet amniocentezë
(marrja dhe analizimi i lëngut amniotik). Amniocenteza bëhet në tremujorin e dytë, ndërmjet
javës së 15-të dhe 22-të, dhe përmes kësaj procedure diagnostikuese mund të kemi edhe të dhëna
për tipin e sindromës Down që mund të ketë fëmija (Trisomi 21; Mosaicizëm; apo Traslokacion).

Kariotipi është test diagnostikues (marrja dhe analizimi i qelizave të gjakut të foshnjës), i cili
bëhet pas lindjes së foshnjës, atëherë kur mjekët dyshojnë për praninë e sindromës Down.
Testet depistuese gjatë shtatzënisë përfshijnë: Testin e kombinuar gjatë trimestrit të parë dhe
Testin depistues të integruar (Shafi, 2019).

Testi i kombinuar gjatë trimestrit të parë:
Testimi i gjakut: mat nivelin e PAPP-A (Proteina plazmatike e shoqëruar me shtatzëninë) dhe
HCG (hormoni gonadotropinës korionike humane). Nivele jonormale të PAPP-A dhe HCG
mund të tregojnë për një problem të foshnjës.
Testi i transparencës nukale (tejdukshmëria e qafës) nëpërmjet ekzaminimit ekografik matet
madhësia e hapsirës specifike në pjesën e pasme të qafës së foshnjës . Prania e tepërt e likidit të
grumbulluar aty tregon për një problem të foshnjës.

10

Testi depistues i integruar
Trimestri i parë: ultrasoundi i transparencës nukale dhe nivel i PAPP-A në gjakun e nënës.
Trimestri i dytë: matja e niveleve të katër substancave në gjakun e nënës: alfa-feto proteina,
estrioli, HCG dhe inhibina A.

Testet që e konfirmojnë diagnozën e sindromës Down përfshijnë:
Së pari, kampionimi i vileve korionike. Merret një kampion qelizash nga placenta për të
analizuar kromozomet fetale. Ky test kryhet gjatë trimestrirt të parë midis javës së 10 dhe të 13 të
shtatzënisë.
Së dyti, amniocenteza. Merret një kampion i likidit amniotik për të analizuar kromozomet fetale.
Ky test kryhet gjatë trimestrit të dytë, mbas javës së 15 të shtatzënisë (Shafi, 2019).

Figura 4. Ekografia e fetusit me sindromën Down që shfaq një fshikëz të madhe.
https://nurseslabs.com/down-syndrome-trisomy-21/
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Figura 5. Mungon kocka e hundës në një fetus në 11 javë me sindromën Down.
https://nurseslabs.com/down-syndrome-trisomy-21/

2.6 Gjendjet ose çrregullimet qe shoqërohen zakonisht me sindromën Down

Përveç aftësive të kufizuara intelektuale dhe zhvillimore, fëmijët me sindromën Down janë në
një rrezik në rritje për disa probleme shëndetësore. Sidoqoftë, secili individ me sindromën Down
është i ndryshëm, dhe jo çdo person do të ketë probleme serioze shëndetësore. Shumë prej këtyre
kushteve shoqëruese mund të trajtohen me medikamente, kirurgji ose ndërhyrje të tjera (Bokhari,
2018).
•

Defektet e lindura të zemrës

•

Humbje dëgjimi

•

Vizion i dobët

•

Kataraktet (sytë me re)

•

Problemet ne ijë, siç janë zhvendosjet

•

Leukemi

•

Kapsllëk kronik

•

Apnea e gjumit (frymëmarrja e ndërprerë gjatë gjumit)
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•

Demenca (probleme me mendimin dhe kujtesën)

•

Hipotiroidizëm (funksion i ulët i tiroides)

•

Obezitet

•

Rritja e vonë e dhëmbit, duke shkaktuar probleme në përtypje

•

Sëmundja e Alzheimerit më vonë në jetë

•

Infeksione të frymëmarrjes

•

Infeksione të traktit urinar

•

Infeksione të lëkurës.

Një nga karakteristikat kryesore të fëmijëve me sindromën Down është hipotonia.
Kjo ka të bëjë me prezencën e tonusit të dobët muskular që shkakton vështirësi në lëvizje (p.sh.
fëmijët me sindromën Down e kanë të vështirë të kontrollojnë dhe të mbajnë kokën e tyre). Kjo
situatë mund të prezantohet në forma të ndryshme. Mund të ketë fëmijë që kanë potencial të mirë
të përdorimit të këmbëve, por vështirësi në aktivitetin levizës të duarve. Terapia fizike si dhe
sporti favorizojnë shumë rritjen dhe forcimin e muskujve. Për të arritur këtë është e nevojshme
ndërhyrja sa më herët me fizioterapi, terapi të psiko-motoricitetit dhe ergoterapi. Është e
rëndësishme të fillojmë sa më herët ndërhyrjen stimuluese. Në të njëjtën kohë duhet të evitojmë
përqëndrimin tërësisht te stimulimi i fëmijës duke ruajtur një ekuilibër të drejtë mbi këto
ndërhyrje (Pedersen, 2019).

Jo vetëm zhvillimi fizik i tyre është i ngadaltë, por edhe zhvillimi intelektual është i vonuar.
Përafërsisht një e treta e fëmijëve të lindur me sindromën Down kanë defekte në zemër, shumica
e të cilave tashmë mund të korrigjohen me operacione. Të rriturit me këtë sindromë janë të prirur
ndaj arteriosklerozës, e cila mund t’i çojë drejt sëmundjeve të zemrës.
Problemet me sistemin tretës gjithashtu janë shumë të përhapura. Edhe problemet e shikimit janë
shumë të larta te personat me sindromën Down, si: shikimi i vëngër, miopia apo hipermiopia,
formimi i kataraktit etj. Personat me sindromën Down janë të prirur edhe ndaj infeksioneve të
përsëritura të veshëve, dhe shpesh kanë humbje ose ulje të dëgjimit që shkaktohet nga
grumbullimi i lëngut në veshin e brendshëm. Shpesh ata kanë pengesa në të folur për shkak të
zmadhimit të gjuhës (si organ). Shumë individë që janë me sindromën Down kanë të njëjtat
ndryshime në tru, sikurse ata individë që kanë sëmundjen Alzheimer. Kjo nuk do të thotë që të
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gjitha rastet me sindromën Down shfaqin shenja klinike të sëmundjes Alzheimer. Ka një
mundësi që 25% të individëve me sindromën Down që janë mbi moshën 35 vjeç, të zhvillojnë
sëmundjen Alzheimer. Gjithashtu, ata rrezikojnë 5 deri në 20 herë më shumë sesa popullsia tjetër
që të zhvillojnë leuçeminë. Disa individë me sindromën Down mund të kenë edhe një gjendje të
quajtur instabiliteti i qafës, kjo është për shkak të lidhjes së dobët të dy vertebrave të sipërme të
qafës. Kjo gjendje i bën këta individë të jenë më të prirur ndaj dëmtimeve të qafës nëse ata
marrin pjesë në aktivitete që përfshijnë lëvizjen e qafës (Bokhari R. A., 2018).

2.6.1 Sëmundja e lindur e zemrës dhe e mushkërive

Rreth 40% e fëmijëve me sindromën Down kanë sëmundje të lindur të zemrës e cila bëhet
shkaktari i 30 – 35% të vdekjeve ndërsa kjo është më e lartë në dy vitet e para të jetës. Ekzistojnë
lloje të ndryshme të formës së sëmundjes së lindur të zemrës si vijon: e valvulave apo kllapave
mitrale ose sëmundja trikuspidale e zemrës, sëmundja e shuntit apo e devijimit arteriovenoz.
Sëmundja e zemrës te i porsalinduri gjatë ekzaminimit të zakonshëm mjekësor mund të
manifestohet në formën e zhurmës ndërsa në rastet e tjera mund të mungojë zhurma por ajo
paraqitet kur të bëhet vonë për ndërhyrje kirurgjike. Shenjat tjera manifestohen në formë të
krizave apo të shpërthimeve të kollitjes ose të mbetjes pa frymë, sidomos gjatë kohës së marrjes
së ushqimit. Për këtë arsye, për të gjitha foshnjat me sindromën Down rekomandohet ekografia e
zakonshme e zemrës. Kur identifikohet anomalia, ekzaminimi shtesë i pasojave funksionale
përcaktohet përmes kateterizimit të zemrës.
Disa fëmijë me sindromën Down lindin me mushkëri të pazhvilluara sa duhet dhe me ndryshime
strukturore që janë specifike për sindromën Down. Kjo është arsyeja pse ata kanë prirje për
infektimet e krahërorit. Vendimi duhet të merret pavarësisht nga aftësia e fëmijës se a duhet të
bëhet korrigjim kirurgjikal. Procesi i vendimmarrjes duhet të përfshijë diskutime të shumta midis
prindërve dhe ekipit mjekësor me qëllim të këmbimit të njohurive dhe llogaritjes së përparësive
dhe mangësive të mundshme në raste të veçanta (Ostermaier, 2019).
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2.6.2 Anomalitë gastrointestinale të lukthit dhe zorrëve

Te sindroma Down konstipacioni apo kapsllëku është simptomë mjaft e shpeshtë. Tonusi i dobët
i muskulaturës, lëvizjet e pakëta dhe marrja e sasive të vogla të lëngjeve duket se më së tepërmi e
shkaktojnë kapsllëkun, veçanërisht tek foshnjet. Kjo gjendje përmirësohet me kalimin e moshës.
Anomalitë zhvillimore në zorrë janë të rralla. Atrezia apo mungesa natyrore përkatësisht mbyllja
e ndonjërës prej vrimave natyrore, në këtë rast e zorrëve është njëra nga anomalitë më të
shpeshta. Duodeni apo zorra dymbëdhjetëgishtore është pjesa fillestare e zorrëve, dhe atrezia
këtu nënkupton se gypi nuk është kanalizuar si duhet kështu që lukthi e zbrazë përmbajtjen e tij
në një rrugë qorre. Atrezia duodenale karakterizohet me vjellje dhe kapsllëk absolut por pa fryrje
të barkut. Malabsorbimi i dobët i zorrëve të materieve ushqyese paraqet problem në disa raste me
sindromën Down. Mukoza e zorrëve përkatësisht cipa e cila e mbulon sipërfaqen e brendshme të
zorrëve pezmetohet e pastaj atrofizon domethënë dobësohet. Kështu zvogëlohet sipërfaqja
thithëse dhe shfaqet malabsorbimi (Ostermaier, 2019).

2.6.3 Anomalitë apo keqformimet e veshëve dhe ekzaminimi i dëgjimit

Çdo fëmijë i cili ka vonesë në zhvillim, hipotoni dhe vonesë në të folur kërkon ekzaminim dhe
vlerësim të kujdesshëm nga specialist i ORL me qëllim të zbulimit të vonesës në të folur. Së
paku gjysma e fëmijëve me sindromën Down kanë probleme të mëdha me dëgjimin. Dikur është
supozuar se sindroma Down është shkaktari i vetëm për vonesën e të folurit.

Veshi i ka tri pjesë: pjesën e jashtme, të mesme dhe të brendshme. Kur humbja e të dëgjuarit vjen
si pasojë e problemit në pjesën e jashtme ose të mesme kjo humbje është e njohur si shurdhërim
konduktiv apo i përçueshmërisë. Humbja e dëgjimit si pasojë e problemit në veshin e brendshëm
ose të nervit është e njohur si shurdhërim nervor ndijimor ose i nervit. Humbja e përçueshmërisë
shpesh mund të mjekohet por më shpesh mund të ndihmohet me mjete ndihmëse të dëgjimit.
Shurdhërimi si pasojë e dëmtimit të nervit është i përhershëm dhe në këtë rast është më vështirë
të ndihmohet (Antonio, 2019).
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Në 20% të rasteve humbja e dëgjimit te sindroma Down është nervore-ndijimore por deri në një
farë mase kjo përqindje rritet me moshë. Shurdhërimi konduktiv mund të jetë deri në 50% ose
më tepër të rasteve, pjesërisht për shkak të anomalive në veshin e mesëm, pjesërisht për shkak të
infektimeve të përsëritura në veshin e mesëm. Te sindroma Down grumbullimi i tepërt i dyllit në
veshin e jashtëm është një nga komplikimet më të shpeshta të veshit 31% : 14% në raport me
fëmijët e tjerë. Humbja e dëgjimit tek këta fëmijë është mesatarisht 24 decibila. Kjo tregon për
rendësinë e pastrimit të veshit nga dylli. Të gjithë fëmijët me sindromën Down duhet ta bëjnë
ekzaminimin e rregullt të të dëgjuarit duke filluar që nga foshnjëria dhe më tej në interval të
rregullta. Nëse nuk realizohet trajtimi mjekësor, tek fëmija me humbje të dëgjimit mund të
zhvillohen probleme dytësore të perceptimit apo kuptimit të dobët të asaj që është dëgjuar në
nivelin kortikal-kores që dmth se truri nuk mund ta krijojë kuptimin e asaj që është dëgjuar
meqenëse nuk ka përvojë të zërit e kjo mund të ndikojë negativisht në procesin e të folurit dhe
mësuarit (Mundakel, 2019).

2.6.4 Problemet e syve dhe ekzaminimi i të pamurit

Problemet e syve janë më të shpeshta se anomalitë dhe keqformimet e veshëve. Shumica e
fëmijëve me sindromën Down kanë hipermetropi përkatësisht largpamësi por ky çrregullim
shpeshherë është i asaj shkalle që nuk kërkon korrigjim. Mbi 20% të fëmijëve mund të kenë
miopi apo shkurtpamësi dhe një përqindje e vogël astigmatizëm thjerrëza të parregullta që i
prijnë problemeve të fokusimit në plane të ndryshme. Ekzaminimi duhet bërë që në foshnjëri e
më tutje duhet vazhduar me përcjellje adekuate. Kur duhen thjerrëzat korrigjuese në formën e
syzeve ose thjerrëzave kontaktuese duhet të bëhen këshillime dhe të kihet përkrahja përkatëse.
Gabimi refraktar apo përthyes mund të shoqërohet nga strabizmi domethënë vëngëria dhe
shtrembërimi i syve, kurse në disa raste të tilla është i nevojshëm operacioni korrigjues. Në mbi
50% të rasteve, mund të shfaqet katarakti apo perdja e cila kërkon heqjen e thjerrëzave dhe
sigurimin e syzeve korrigjuese. Kontrollimi përmes llampës me dritë vertikale mund ta zbulojë
turbullimin e thjerrëzave në më shumë se 50% të rasteve të fëmijëve me sindromën Down. Kjo
përqindje rritet me moshë (Izquierdo, 2019).

16

2.6.5 Fyti

Gërhatja është problem i shpeshtë te sindroma Down për shkak të madhësisë së bajameve dhe
adenoideve të cilat mund të jenë indikacion për heqjën e tyre. Mjekët nga Oksfordi kanë kryer
një studim në 61 fëmijë që gërhasin por që nuk kanë sindromën Down dhe kanë zbuluar se 61%
prej tyre kanë shkallë të konsiderueshme të hipoksisë dmth të mungesës së oksigjenit gjatë
gjumit, për shkak të nivelit të ulët të oksigjenit në gjak 65% të këtyre fëmijëve kanë pasur gjumë
të çrregulluar. Shumica e tyre kanë pasur prirje për gjumësi gjatë ditës ose hiperaktivitetit,
agresivitetit, vështirësi në të mësuar, gjumë të shqetësuar dhe pozita të çuditshme të fjetjës. Për
shumicën e fëmijëve, heqja e bajamve dhe adenoideve e zgjidhë problemin e hipoksisë, pra
përmbajtjën e ulët të oksigjenit, çrregullimin e gjumit dhe simptomat shoqëruese. Tek fëmijët me
sindromën Down para operacionit duhet bërë ekzaminimi i kujdesshëm meqë anatonomia
jonormale dhe e parregullt e fytit tek sindroma Down mund ti prijë tingullit të shtuar hundor pas
operacionit që shkakton prirje për të folur përmes hundës (Antonio, 2019).

2.6.6 Infeksionet

Individët me sindromën Down kanë më shumë gjasa të vdesin nga infeksione të patrajtuara dhe
të pa monitoruara sesa njerëzit e tjerë. Sindroma Down shpesh shkakton probleme në sistemin
imunitar që mund ta bëjnë të vështirë për trupin për të luftuar infeksionet, kështu që edhe
infeksionet në dukje të vogla duhet të trajtohen shpejt dhe të monitorohen vazhdimisht.
Kujdestarët gjithashtu duhet të sigurohen që fëmijët me sindromën Down të marrin të gjitha
imunizimet e rekomanduara për të ndihmuar në parandalimin e infeksioneve të caktuara.
Foshnjat me sindromën Down kanë gjasë 62-fish më të lartë të pneumonisë, veçanërisht në vitin
e parë pas lindjes, sesa foshnjet pa sindromën Down (Buddiga, 2018).

Imunizimet e duhura janë jashtëzakonisht të rëndësishme, sepse anomalitë strukturore i bëjnë
foshnjat me sindromën Down më të ndjeshme ndaj infeksioneve të sipërme të frymëmarrjes,
veshit, hundës dhe fytit.
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2.6.7 Lëkura

Lëkura e fëmijëve me sindromën Down rëndom paraqet shqetësim për prindërit. Lëkura ka prirje
të jetë më e thatë se tek fëmijët e tjerë me tendencë të veçantë të dermatitit seborreik të lëkurës së
kokës e përcjellur me lusprim, me rënie të lëkurës së thatë në formë të lusprave të lëkurës. Në
kohë të ftohtë dhe me erë mund të shkaktohet pezmetimi dhe skuqja e fytyrës. Ilaçi më i mirë
është shfrytëzimi i kremës që e pengon tharjen e lëkurës dhe e vajit emolient si zbutës në ujin e
vaskës. Tharrja e lëkurës në disa zona të trupit mund të jetë mjaft e shprehur dhe e shoqëruar me
krijimin e zonave hiperkeratotike këto janë zona me lëkurë të trashur të brirëzuar.
Mbi 75% të individëve me sindromën Down i shfaqin këto prirje. Pjesët më të rëndomtë të kësaj
shfaqjeje janë në shpinë, në pjesën e sipërme të krahut dhe në brryl.

Rreth gjysma e personave me sindromën Down kanë erupcione me skuqje e puçrra, sidomos në
trup në pjesën e sipërme të kofshëve. Këto pjesë mund të infektohen dhe kjo i prinë krijimit të
ulçerës apo të thatit dhe abcesit përkatësisht grumbullimit të qelbit në një hapësirë për shkak të
shkatërrimit të indeve, por kjo gjë mund të parandalohet me larje dhe higjienë të duhur
(Janniger, 2019).

Të rinjtë me sindromën Down gjithashtu kanë prirje për alopecia areata domethënë për rënie
flokësh në zona të caktuara dhe alopecia totalis apo rënie të krejtë flokëve. Ata e kanë kontrollin
e dobët të qarkullimit gjë që shkakton laracimin e lëkurës dhe lëkura duket lara-lara në formën e
enëve të gjakut. Kjo gjendje është më e shpeshtë në periudhën menjëherë pas lindjes dhe njihet
me emrin “cutis marmorata” ose lëkurë e mermertë. Ajo mund të shfaqet në çfarëdo moshe edhe
në gjymtyrë, veçanërisht në shputa dhe duar të cilat mandej bëhen shumë të ftohta. Kjo gjendje
fëmijëve me sindromën Down nuk u shkakton shqetësime por në këto raste duhet të veshin
çorape më të trasha.
Lotimi i syve: lotët prodhohen nga gjëndra lakrimale apo e lotit e cila gjendet në pjesën e
brendshme dhe në fund të çdonjërës palë të kapakut të syrit. Ato normalisht pikojnë te poshtë
nëpër kanalin e njohur si kanali nazolakrimal në hundë apo kanali i hundës i lotit. Kjo është
arsyeja pse hunda shpesh u fryhet pas qarjes. Kanali me defekt nazolakrimal është dukuri mjaft e
shpeshtë në rastin e fëmijëve me sindromën Down. Kjo e shpjegon pse lotët rrjedhin më lehtë
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nëpër faqe se sa në hundë, në një moshë të caktuar sondazhi apo zhbirimi i kanalit me një
anestezi të shkurtër shpeshherë e lehtëson problemin në fjalë.

Rrjedhja e hundës: fëmijët me sindromën Down shpeshherë kanë rrjedhje të vazhdueshme të
hundës dhe kalojnë nga një “ftohje” në tjetrën për shkak të infekimit të pjesës së sipërme të
traktit të frymëmarrjes, sidomos gjatë muajve të dimrit. Në raste të caktuara rrjedhja nga hunda
është e pastër, pa ngjyrë ndërsa ndonjëherë me ngjyrë të gjelbër ose të verdhë. Në rastet e tilla
kur fëmija është i sëmurë, vazhdimisht ka temperaturë të lartë dhe është i plogshtë prandaj duhet
dërguar tek mjeku për t’u këshilluar. Kur përpiqet ta shtyp veshin, kjo mund të jetë shenjë e
dhimbjes dhe fillim i infektimit të veshit. Në raste të tilla është e nevojshme të kërkohet këshillë
mjekësore.

Dalja e çrregullt e dhëmbëve është mjaft e shpeshtë tek sindroma Down, gjendje e cila
shoqërohet me mungesë të dhëmbëve ose stërkeqje të formës dhe pozitës së dhëmbëve.
Inflamimi apo pezmatimi i indeve përreth dhëmbit është mjaft i shpeshtë. Ky mund të jetë efekt
tjetër i imunitetit të dobët dhe për fëmijët me sindromën Down është mjaft me rëndësi të mësojnë
për higjienën e dhëmbëve e sidomos për pastrimin e mirë të tyre. Paraqitja e kariesit të dhëmbëve
është më e vogël se në mbarë popullatën (Janniger, 2019).

2.6.8 Hipotiroidizmi

Hipotiroidizmi (ulja e funksionit të gjëndrës tiroide) ndodh atëherë kur gjëndra tiroide nuk
prodhon mjaftueshëm hormone. Hipotiroidizmi, kur tiroidja prodhon pak ose aspak hormon
tiroide, ndodh më shpesh tek fëmijët me sindromën Down sesa tek fëmijët pa sindromën Down.
Marrja e hormonit të tiroides nga goja, gjatë gjithë jetës, mund të trajtojë me sukses gjendjen.
Një fëmijë mund të ketë probleme të tiroides gjatë lindjes ose mund t’i zhvillojë ato më vonë,
kështu që ofruesit e kujdesit shëndetësor rekomandojnë një ekzaminim tiroide gjatë lindjes, në 6
muaj dhe çdo vit gjatë gjithë jetës. Sidoqoftë, disa prej programeve të depistimit të të
porsalindurve tregojnë vetëm për hipotiroidizëm në një mënyrë, duke matur tiroksinën e lirë (T4)
në gjak. Për shkak se shumë foshnje me sindromën Down kanë T4 normal, ata duhet të
kontrollohen për nivelet e hormonit stimulues të tiroides (Mundakel, 2019).
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2.6.9 Çrregullimet e gjakut

Fëmijët me sindromën Down janë në një rrezik në rritje të zhvillimit të çdo lloj leuçemie akute.
Në veçanti, ata kanë 150 herë më shumë gjasa të zhvillojnë leuçemi akute mieloide dhe janë në
rrezik 33 herë më të madh për të zhvilluar leuçemi akute limfoblastike.
Rreth 10% e të gjithë të porsalindurve me sindromën Down lindin me një gjendje unike "paraleuçemisë" të njohur si leuçemia kalimtare. Në shumicën e rasteve, leuçemia kalimtare nuk do të
rezultojë në simptoma dhe do të zgjidhet spontanisht pa ndonjë trajtim. Sidoqoftë, 1 në 5
pacientë me leuçemi kalimtare do të zhvillojnë leuçemi mieloide te sindromës Down (Weinblatt,
2019).

2.6.10 Hipotonia

Tonusi i dobët i muskujve dhe forca e ulët kontribuojnë në vonesat në rrotullimin, uljen,
zvarritjen dhe ecjen që janë të zakonshme tek fëmijët me sindromën Down. Pavarësisht nga këto
vonesa, fëmijët me sindromën Down mund të mësojnë të marrin pjesë në aktivitete fizike si
fëmijët e tjerë.

Tonusi i dobët i muskujve, gjithashtu mund ta bëjë të vështirë për një foshnjë me sindromën
Down të ushqehet siç duhet, pavarësisht nëse ushqehen me gji ose ushqehen nga një shishe.
Foshnjat mund të kenë nevojë për shtesa ushqyese për t'u siguruar që po marrin të gjitha lëndët
ushqyese që u nevojiten. Prindërit mund të punojnë me ekspertë të gjidhënies dhe nutricionistë
pediatër për të siguruar ushqimin e duhur. Në disa raste, muskujt e dobët mund të shkaktojnë
probleme përgjatë traktit tretës, duke çuar në probleme të ndryshme të tretjes, nga vështirësia në
gëlltitje deri tek kapsllëku. Familjet mund të kenë nevojë të punojnë me një gastroenterolog për
të kapërcyer këto probleme (Pedersen, 2019).
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2.6.11 Problemet me pjesën e sipërme të shtyllës kurrizore

Disa fëmijë me sindromën Down kanë kocka të keq formësuara në pjesën e sipërme të shtyllës
kurrizore, poshtë bazës së kafkës. Këto kocka të formësuara keq mund të shtypin palcën
kurrizore dhe të rrisin rrezikun për lëndime. Është e rëndësishme të përcaktohet nëse këto
probleme të shtyllës kurrizore (të quajtura paqëndrueshmëri atlantoaxial) janë të pranishme para
se fëmija të bëjë ndonjë operacion sepse lëvizje të caktuara të kërkuara për anestezi ose
operacion mund të shkaktojnë dëmtime të përhershme. Përveç kësaj, disa sporte kanë një rrezik
në rritje të dëmtimit të shtyllës kurrizore, kështu që masat paraprake të mundshme duhet të
diskutohen me ofruesin e kujdesit shëndetësor të fëmijës (Boggs, 2017).

Keqformimet e skeletit
- Forma e kafkës dhe e veshit të mesëm me mundësi të ndikimit në dëgjim
- Mungesa e brinjës së 12-të
- Bashkimi jo i plotë i harqeve të unazave të poshtme të shtyllës kurrizore
- Bashkimi i gishtit të dytë dhe të tretë të këmbës
- Forma jo e rregullt e dy unazave të para është mjaft e shpeshtë dhe mund të paraqitet në afro
20% të rasteve dhe kjo është cilësuar si rritje e lëvizshmërisë sepse ligamentet apo lidhëset kanë
prirje për të qenë të dobëta. Gjithashtu edhe tonusi i muskulaturës tek sindroma Down është i
dobët, por kjo gjendje përmirësohet me rritjen e fëmijës.

2.6.12 Epilepsia
Epilepsia është më e shpeshtë se në pjesën e përgjithshme të popullatës, dhe sillet prej 1 – 5%.
Gjatë krizave fëmija duhet të kontrollohet nga neurologu i cili duhet t’ia bëjë EEG-në përmes së
cilës studiohet aktiviteti i trurit dhe sipas nevojës përshkruhet mjekimi i duhur. Me qëllim të
parandalimit të krizave është e nevojshme që mjekimi të bëhet me rregull. Gjatë krizave, duhet
mbrojtur koka dhe të mos futet asgjë në gojë. Ndodh që në disa raste fëmija mund të nxjerrë
shkumë nga goja dhe te urinojë.
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Rreziku për epilepsi rritet me moshën, por krizat zakonisht ndodhin ose gjatë 2 viteve të para të
jetës ose pas dekadës së tretë të jetës. Pothuajse gjysma e personave me sindromën Down që janë
më të vjetër se 50 vjeç kanë epilepsi (J, 2018).

2.6.13 Sëmundja celiake

Njerëzit me sëmundje celiake përjetojnë probleme të zorrëve kur hanë gluten, një proteinë në
grurë, elb dhe thekër. Për shkak se fëmijët me sindromën Down kanë më shumë të ngjarë të kenë
sëmundje celiake, ofruesit e kujdesit shëndetësor rekomandojnë testimin për ta në moshën 2 vjeç
ose edhe më të vogël nëse fëmija ka simptoma celiake (Anderson, 2017).

2.6.14 Shëndeti mendor dhe problemet emocionale

Fëmijët me sindromën Down mund të përjetojnë probleme të sjelljes dhe emocionale, përfshirë
ankthin, depresionin dhe Çrregullimin e Hiperaktivitetit të Deficitit të Vëmendjes. Ata gjithashtu
mund të shfaqin lëvizje të përsëritura, agresion, autizëm, psikozë ose tërheqje shoqërore.
Megjithëse nuk ka më shumë të ngjarë të përjetojnë këto probleme, ka më shumë të ngjarë të
kenë vështirësi në përballimin e problemeve në mënyra pozitive, veçanërisht gjatë adoleshencës.
Trajtimet mund të përfshijnë punën me një specialist të sjelljes dhe marrjen e medikamenteve
(Doheny, 2017).
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3. DEKLARIMI I PROBLEMIT
Arsyeja pse kam zgjedhur këtë temë për ta punuar si temë të diplomës ka qenë që të hulumtoj më
tepër dhe të nxjerri në pah disa informacione më tepër në lidhje me fëmijët me sindromën Down.
Ndërsa për hulumtim kemi zgjedhur që të trajtojmë një rast të një fëmije të lindur me sindromën
Down.
Ne si metodë hulumtimi kemi zgjedhur metodën e studimit të rastit.
Hulumtimi është bërë në QKUK në repartin e Gjinekologjisë. Paraprakisht për realizimin e këtij
hulumtimi është kërkuar leje nga organet kompetente mbrenda QKUK .
Ne si rast studimi kemi marrur një foshnje të lindur me sindromën Down me këto të dhëna:
Emri dhe Mbiemri: A.S
Vendi i lindjes: Prishtinë
Gjinia: Mashkull
Vendbanimi: Prishtinë
Pesha: 2800g
Foshnja e II-të nga shtatzënia e II, shtatzëni jo e kontrolluar, me rrugë normale, gjinia mashkull.
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4. METODOLOGJIA
Që ky hulumtim të mund të realizohej, fillimisht na është dashur që të kërkojmë leje për të pasur
qasje në pacientët të cilët janë të shtrirë në repartin e Gjinekologjisë, kërkesa është bërë me
shkrim në SHSKUK.

Në kuadër të hulumtimit, kemi përzgjedhur metodën e studimit të një rasti në spitalin e
Gjinekologjisë dhe Obstetrikës në SHSKUK. Analizimi i rastit ka përfshirë intervistën me nënën
me fokus në rrjedhën e shtatzënisë dhe faktorët e mundshëm të rrezikut. Më pas analiza ka
vazhduar me ekzaminimin objektiv të fëmijës dhe identifikimin e karakteristikave fizike dhe
gjendjeve shoqëruese te sindroma Down, duke pasur si referencë literaturën e shfletuar për
përgatitjen e këtij punimi.

Gjetjet janë të paraqitura në kapituj përkatës mëposhtë.

Gjatë kohës sa është kryer ky hulumtim ne kemi hasur në mirëkuptim shumë të madh edhe nga
ana e familjarëve të foshnjës të cilët kanë bashkëpunuar pa kursyer asnjë informacion në mënyrë
që hulumtimi ynë të jetë sa më i saktë.
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5. ANALIZIMI I REZULTATEVE
Analizimin e të dhënave ne do ta paraqesim me anë të disa kapitujve ndaras.
5.1 Anamneza
Nëna në moshën 39 vjeçare. Kjo është shtatzënia e dytë rrjedhimisht për nënën është edhe
foshnja e dytë.
Nëna nuk ka histori familjare për sëmundje trashëguese, intervali në mes të lindjes së parë dhe të
dytë është 5 vjeç.
Kjo shtatzëni nuk është e kontrolluar me teste prenatale dhe ka lindur me rrugë normale.

5.2 Vlerësimi fillestar
Infermieri/a duhet të marrë një informacion të saktë për natyrën e sëmundjes dhe anamnezën
familjare. Merret një informacion nëse nëna ka pasur ndonjë lindje tjetër me sindromën Down,
historinë e lindjes, testimin gjenetik.
Foshnja është lindja e II-të. Nëna e foshnjës tregon se nuk ka bërë testet që e konfirmojnë
diagnozën e sindromës Down dhe nuk vuan nga ndonjë sëmundje trashëguese.

Ne kemi bërë edhe disa vlerësime për gjendjen e foshnjës:
Hipotoni, tonus i ulët i muskujve në të gjithë trupin dhe nyjet tepër të lirshme.
Prania e zhurmës në zemër.

Mjeku që ka kontrolluar foshnjën në fjalë ka rekomanduar te bëhet një analizë kromozomale e
quajtur kariotip për të konfirmuar diagnozën. Për të marrë një kariotip, infemierët kanë marrë një
mostër gjaku për të ekzaminuar qelizat e foshnjës. Ku mjeku fotografon kromozomet dhe më pas
i grupojnë sipas madhësisë, numrit dhe formës. Duke ekzaminuar kariotipin, mjekët kanë
konfirmuar se fëmija është me sindromën Down, konkretisht me Trisomi 21.
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5.3 Të dhënat objektive

Është i pranishëm brakecefalia me një kafkë të shkurtër dhe të rrumbullakët me një okciput të
rrafshët ose mikrocefali të butë. Vërehet një fontanel i madh anterior ose një fontanel i tretë
përgjatë vijës së qepjes sagitale. Qafa është e shkurtër me lëkurë të lirshme në qafë. Veshët nuk
janë të vendosur mirë dhe janë më të vegjël dhe mund të duken të rrotulluar pas. Ka profil të
sheshtë të fytyrës duke përfshirë një hundë të vogël dhe një urë të sheshtë të hundës, sytë janë në
një pjerrësi lart dhe të jashtme me palosje të spikatura epikantale. Njolla të bardha gri rreth irisit
të syrit (njolla Brushfield). Gjuha është me madhësi normale, por duket e madhe.
Për shkak të vështirësive në frymëmarrje, sidomos gjatë kohës së marrjes së ushqimit, pranisë së
zhurmës, foshnjës i’u është bërë ekokardiogrami.

5.4 Diagnoza infermierore

Te rasti i studimit qëllimi i diagnozës infermierore është hartimi dhe zhvillimi i një plani, kujdesi
individual në mënyrë të tillë që pacienti dhe familja e tij të mund të përshtaten me ndryshimet që
rezultojnë nga problemet shëndetësore. Pas mbledhjes së të dhënave subjektive, objektive dhe
historike, duke shfrytëzuar planin e procesit të kujdesit infermieror, dignozat potenciale dhe të
mundshme infermierore për këtë pacient janë: Sëmundja e lindur e zemrës.
Foshnja e lindur fillimisht nga mjeku kujdestar është ekzaminuar është bërë ekogrami i
zakonshëm i zemrës dhe është konstatuar se foshnja ka sëmundjen e lindur te zemrës.
Një defekt Atrioventrikular që është shkaktuar nga dështimi i indeve për tu bashkuar në zemër
gjatë jetës embrionale.
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5.5 Planifikimi infermieror

Detyrat shtesë janë:
-Vlerësimi fizik, vlerësim të plotë, sistematik, nga koka te këmbët për të porsalindurin.
-Vlerësimi i rrahjeve të zemrës dhe presionin e gjakut
-Kontrollimi i ngjyrës, temperaturës dhe lagështisë së lëkurës
-Kontrollimi i pulseve periferike, frymëmarrjes së të porsalindurit
-Inspektimi i ekuilibrit të lëngjeve dhe shtimin e peshës
-Vlerësimi i tingujve të zemrës
-Monitorimin elektrokardiogramë (EKG) për shpejtësinë, ritmin
-Analizat e gjakut për ekzaminime shtesë
-Përcjellja e vazhdueshme e funksioneve vitale
-Ushqyerja me gji inkurajohet fuqimisht, por mund t'i duhet kushtuar vëmendje shtesë
pozicionimit dhe mbajtjes së foshnjës zgjuar ose vigjilent
-Konsultat e vazhdueshme me nënën e foshnjës që të ruhet qetësia e saj, konsultimet e shpeshta
janë të domosdoshme
-Edukimi i prindërve për sindromën Down dhe kujdesin ndaj një fëmije me sindromën Down
-Sigurimi i mbështetjes dhe motivimit emocional. Prindërit kanë nevojë për mbështetje gjatë
këtyre periudhave të provës, ata kanë nevojë për mbështetje dhe udhëzim të fortë që nga koha e
lindjes së foshnjës
Bashkëpunimi me stafin mjekësor në mënyrë që të bëjmë një trajtim sa më adekuat për pacientin,
monitorimi i shenjave vitale, bëhet ekzaminimi fizik: askultimi dhe perkusioni etj.
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6. KONKLUZIONE DHE REKOMANDIME
Individët me sindromën Down mund të shoqërohen me një mori problemesh të cilat i kemi cekur
edhe në kapitujt më lart. Për shkak të problemeve, që mund të kenë me shëndetin, gjatë jetës së
tyre duhet të ndjekin një protokoll kontrollesh mjekësore të cilat janë specifike për këta individë.

Infermierët duhet të përdorin përvojën dhe ekspertizën e tyre në sigurimin e mbështetjes dhe
udhëzimit për familjet.

Prindërit e fëmijëve me sindromën Down duhet të marrin në vazhdimësi njohuri rreth rrugëve
dhe mënyrave të qasjes ndaj fëmijëve të tyre.

Familjet e fëmijëve me sindromën Down do të kenë nevojë për burime të shumta. Burime të tilla
mund të përfshijnë kujdes të specializuar mjekësor, ndërhyrje të hershme, terapi fizike dhe
shërbime të këshillimit familjar.

Foshnjat me sindromën Down ndonjëherë kanë kontroll të ulët të muskujve, gjë që mund të
shkaktojë probleme me të ushqyerit. Për këtë arsye, foshnjat duhet të shikohen nga afër gjatë
marrjes së ushqimit. Ushqyerja me gji inkurajohet fuqimisht, por mund t'i duhet kushtuar
vëmendje shtesë pozicionimit dhe mbajtjes së foshnjës zgjuar ose vigjilent.

Foshnjat me sindromën Down janë në rrezik për probleme shqisore, të tilla si probleme të syve
që mund të çojnë në humbje të shikimit, ose veshit, probleme që çojnë në humbje të dëgjimit.
Është e rëndësishme që vizioni dhe dëgjimi të kontrollohen nga specialistët (oftalmolog dhe
ORL). Sytë duhet të testohen në lindje dhe përsëri në 1 vit ose më herët nëse ka shqetësime.
Dëgjimi duhet të testohet gjatë lindjes dhe përsëri çdo 6 muaj në fëmijërinë e hershme.

Nivelet e hormoneve tiroide mund të jenë shumë të ulëta tek të porsalindurit dhe duhet të
kontrollohen (një test TSH). Nivelet e ulëta të tiroides mund të shkaktojnë një larmi problemesh
që mund të mos jenë të lehta për t'u zbuluar pa një test gjaku. Një TSH duhet të merret që në
lindje dhe përsëri në moshën 6 muaj dhe 1 vit.
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Për shkak të një rreziku të rritur të infeksioneve (veçanërisht infeksioneve të frymëmarrjes),
foshnjat duhet të mbrohen nga ekspozime të panevojshme ndaj të afërmve ose të tjerëve të
sëmurë. Rekomandohet të kontrollohet kur dyshohet për infeksion.

Numri i qelizave të bardha dhe të kuqe të gjakut mund të jetë i lartë tek foshnjat me sindromën
Down. Prandaj, rekomandohet kontrollet e rregullta për këto ndryshime eventuale.

Është e rëndësishme të dokumentohet rritja në çdo vizitë. Matjet përfshijnë gjatësinë, peshën dhe
perimetrin e kokës. Duhet të diskutohet dieta, niveli i aktivitetit dhe rritja e fëmijës.

Familjet që kanë një fëmijë me sindromë Down, duhet të marrin këshillimin e duhur gjenetik si
pjesë e procesit të planifikimit të lindjes së një fëmije tjetër. Ndërsa rreziku është zakonisht i ulët,
faktorë të tjerë në historinë familjare mund të jenë të pranishëm, pra këshillimi duhet të bëhet pas
një rishikimi të plotë të historisë familjare.

Shkalla e respektimit të të drejtave të fëmijëve me nevoja të veçanta në Kosovë, nuk është në
nivel të kënaqshëm. Edhe pse është punuar në hartimin e ligjeve për të drejtat e fëmijëve, ato nuk
zbatohen në tërësi.
Individet me sindromën Down e gjejnë sfidues integrimin në institucione të ndryshme arsimore,
sepse atyre ju duhet përkrahje më e madhe si nga mësimdhënësit ashtu edhe nga organet
shtetërore, siç është MASHT -i.
Shkollat nuk posedojnë kushte të mjaftueshme dhe të nevojshme për integrim. Mësimdhënësit
kanë nevojë për trajnime adekuate për fëmijët me sindromën Down, prandaj vendi ynë duhet të
fokusohet në këtë pikë.

Mentaliteti diskriminues ndikon negativisht në integrimin e fëmijëve me sindromën Down.
Shoqërisë (komunitetit) i mungon informimi dhe nuk janë ende mjaft të vetëdijshëm rreth kësaj
çështjeje. Individëve me sindromën Down duhet t’u ofrohet përkrahje e nevojshme nga
institucionet publike për punësimin dhe integrimin e tyre të barabartë në shoqëri, kjo për të
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kontribuar drejt përmirësimit të standardit të jetesës së tyre dhe jetesës në mënyrë të pavarur, si
synimi kryesor për personat me nevoja të veçanta në përgjithësi.
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8. SHTOJCAT
________________________________________________________________________

Pyetësori për nënën pas lindjes së foshnjës me sindromën Down
Emri dhe Mbiemri: ________________________________
Mosha:_______ /vjeç
Niveli I shkollimit:  I ulët  I mesëm  I lartë
Statusi martesor:  e martuar  e pa martuar  e ve
Statusi I punësimit:  e punësuar  e pa punë
Statusi I pacientit:  Spitalor  Ambulantor

1. A ishte kjo shtatzënia juaj e parë?
 Po
 Jo

2. Gjatë shtatzënisë keni pasur ndonjëherë ndonjë problem?
 Po
 Jo
Nëse po, çfarë problemesh keni pasur dhe si kanë ndikuar ato në jetën tuaj të
përditëshme?

_______________________________________________________

3. A keni bërë testin prenatale për diagnostikimin e sindromës Down?
 Po
 Jo
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4. A keni ndonjë problem shëndetësor?
 Po
 Jo
Nëse po, çfarë probleme shëndetësore keni?

_______________________________________________________

5. A keni pasur lindje natyrale?
 Po
 Jo

6. A kishte ndonjë ndërlikim gjatë lindjes?
 Po
 Jo
Nëse po, cilat ishin ato?

_______________________________________________________

7. Në muajin e fundit, a jeni ndjerë e dëshpëruar apo e pashpresë?
 Po
 Jo

8. A ndjen se jeni në depresion pas lindjes së foshnjës?
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 Po
 Jo

9. A jeni të stresuar për shkak që foshnja juaj është diagnostikuar me sindromën Down?
 Po
 Jo

10. A ka ndonjë informacion ose burim për të cilin do të donit t'ju ndihmonim gjatë kësaj
periudhe?

_______________________________________________________

Faleminderit për kohën tuaj!
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